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RELA TO DO CASO
Paciente do sexo masculino, natural de São Paulo, nascido de parto normal
a termo, com pais saudáveis, primos em primeiro grau. Na primeira avaliação der-
matológica, aos três meses de idade, o paciente apresentava cabelos de coloração
prateada, sobrancelhas e cílios brancos e hipopigmentação cutânea quando com-
parado aos seus pais (Figura 1). No exame de microscopia óptica dos fios de ca-
belo, observaram-se pigmentos agrupados e salpicados ao longo do comprimento
do eixo, em oposição ao padrão normal de pigmentação fina e difusa (Figura 2).
Ao exame de fundo de olho, apresentava albinismo e hipoplasia da fóvea. Na aná-
lise de emissões otoacústicas, havia atraso no desenvolvimento auditivo de origem
retrococlear bilateral. O esfregaço do sangue periférico demonstrou a presença de
grânulos gigantes intracitoplasmáticos em leucócitos (Figura 3). O paciente evoluiu
com internações por infecção pelo vírus H1N1 e por neutropenia febril; apresentou
também quadros de impetigo e otites, tratados ambulatorialmente. Atualmente com
um ano e seis meses de idade, apresenta desenvolvimento neuropsicomotor nor-
mal e é acompanhado nos setores de dermatologia, genética e imunologia, onde
aguarda transplante de medula óssea.
FIGURA 1: Coloração prateada dos fios de cabelo e
hipopigmentação cutânea
FIGURA 3: Esfregaço de sangue periférico demonstrando
leucócitos com grânulos gigantes intracitoplasmáticos
FIGURA 2: Grânulos de pigmentos agrupados e salpicados na
haste do fio de cabelo
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DIS CUS SÃO
A síndrome de Chediak-Higashi (SCH) é uma rara doença autossômica recessiva,
caracterizada por albinismo oculocutâneo, imunodeficiência, alterações neurológicas pro-
gressivas, tendência a sangramentos e síndrome linfoproliferativa. O defeito primário da
SCH é desconhecido, sendo os sintomas clínicos atribuídos a um defeito no tráfego vesi-
cular secundário ao alargamento de grânulos nos lisossomas, melanossomas e grânulos
densos plaquetários.1 A hipopigmentação cutânea é variável e, em alguns indivíduos, só é
perceptível quando eles são comparados ao restante da família. Os cabelos são prateados
ou apresentam brilho metálico. No exame microscópico da pele, observam-se melanosso-
mas gigantes. O encontro de grandes grânulos de pigmentos agrupados na haste dos pelos
tem sido usado para fazer diagnóstico pré-natal de SCH.2 Nos olhos também há diminuição
do pigmento, podendo ocorrer nistagmo, fotofobia e diminuição da acuidade visual. A íris
pode ser acinzentada, azulada ou acastanhada.3 Os pacientes evoluem com infecções re-
correntes, principalmente na pele e nas vias aéreas. Há resposta à antibioticoterapia, porém
de forma mais lenta quando comparada à dos indivíduos imunocompetentes. O defeito
imune é atribuído à função citolítica prejudicada das células T e natural killer e ao atraso
na quimiotaxia de neutrófilos e monócitos.4,5 Podem surgir sangramentos leves a modera-
dos; sangramentos graves podem acontecer na fase acelerada, quando, além da disfunção
plaquetária, há também plaquetopenia.6 As alterações neurológicas podem ocorrer no sis-
tema nervoso central ou periférico, com neurodegeneração progressiva.7 Aproximadamente
85% dos pacientes evoluem para a fase acelerada, caracterizada por infiltração linfo-histio-
citária de múltiplos órgãos, não maligna, porém semelhante ao linfoma, manifestada por
febre, anemia, neutropenia, trombocitopenia, hepatoesplenomegalia, linfadenopatia, icte-
rícia e coagulopatia. O diagnóstico da SCH é confirmado pelo encontro de grânulos cito-
plasmáticos gigantes, peroxidase-positivos, em polimorfonucleares e outras células, como
leucócitos, plaquetas, melanócitos, hepatócitos, células tubulares renais, tecido neural e
tireoidiano; ou por análise gênica, com mutação no gene LYST ou CHS1 no cromossomo
1.8 O óbito em geral ocorre na primeira década de vida por infecção ou sangramento, ou
mais tardiamente, quando há evolução para a fase acelerada.9 O tratamento curativo é o
transplante de medula óssea, que corrige o defeito imune e hematológico, porém persistem
as alterações oculocutâneas e neurológicas. O principal diagnóstico diferencial é a síndrome
de Griscelli, doença autossômica recessiva rara, causada pela mutação dos genes MYO5A
ou RAB27A. Manifesta-se com albinismo parcial, cabelos prateados, acometimento neuro-
lógico variável, imunodeficiência e desenvolvimento de fase acelerada como na SCH; porém
diferencia-se desta pela ausência de grânulos leucocitários gigantes intracitoplasmáticos
no esfregaço de sangue periférico ou pela análise genética.10,11 ❑
Resumo: A síndrome de Chediak-Higashi é caracterizada por graus variados de albinismo oculocutâneo, infecções recorrentes, alterações de coagulação e en-
volvimento neurológico variado. O tratamento é o transplante de medula óssea, que corrige os defeitos imunológicos e hematológicos. Pacientes não tratados
evoluem frequentemente a óbito por infecções bacterianas ou por desenvolverem a “fase acelerada” linfoproliferativa. Apresentamos um caso de síndrome de
Chediak-Higashi e discutimos as características clínicas e laboratoriais que determinam seu diagnóstico.
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neurological involvement. The treatment consists of bone marrow transplantation, which corrects the immunologic and hematologic defects. Untreated patients
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